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変異 1例(K598R:C末)， KCNH2変異 1例(T895M:C末)， SCN5A変異3例(F532C:

































5つの遺伝子異常が検出された [Case1 (KCNQ1-K598R')， Case 2 (KCNH2-T895M争及び
SCN5A-G1084S')， Case 3 (SCN5A-F1705S')， Case 4 (SCN5A-F532C)]. 乙れらは正常対照
群 150例には認められなかった *印の4つは新規に発見された異常であり， Case 4に
認められた SCN5A-F532Cはすでに成人の不整脈患者において報告されていた.いずれの
変異も高度に保存された配列 (SCN5A-G1 084を除く)や機能的に重要と考えられるドメ
インに変異を来していた.異常遺伝子を培養細胞に発現させたととろ Ko.m2-T895M， 
SCN5A-G1084S及びSCN5A-F1705Sにおいてチャネル特性に有意な変化が認められた.
本論文は日本人においても国外の報告同様に SIDSの約 10%に心筋イオンチャネル遺
伝子異常を有することを初めて明らかにしたものであり，本邦の SIDSの病態解明に寄
与するところが極めて大きいと考えられる.研究方法も適切であり学問的貢献度は高く，
本審査会は学位論文に値するものと結論した。
